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日本こども病院神経外科医会の会員の協力を得て自験例 6家系 14症例を含む 15家系 30症例についての臨床成績を






①確診群は 10家系 23症例，疑群は 5 家系で 7症例であった。
②診断時期と方法;確診群例では 14例 (61 %)を胎生 21 週から 40週(平均34週)に， 7例 (30 %)を出生時に，
そして 2例 (9 %)を生後 19 日から 2 ヶ月に診断した。疑群では 4 {7ìJ (57%) を胎生 24週から 38週(平均 33 週)
に， 3 例 (43%) を出生時に診断した。胎生期に診断した 18例はすべて胎児エコーで，生後診断した 12例のうち 7






<MR画像> MR は 5家族系 6症例(1歳から 12歳)に行った。中脳水道は 4Ø"1Jで形態的に開存を示した。脳梁の
無形成を l 例に低形成を 5 Ø"IJ に認め，全例で視床癒合・大脳白質の低形成を， 4例で四丘体の平坦化を， 3例で大脳鎌
や小脳天膜の肥厚を認めた。小脳虫部前葉(山頂・中心小葉・小舌)の局所的な萎縮を正中矢状断の画像が良好な
5 Ø"1J全例で示した。《脳室造影> 3 Ø"1Jに行われ結果は様々であった。 1 例では造影剤は第 III脳室から第 IV脳室まで達
し中脳水道の関存を示し， 1 例ではシャント側の側脳室のみに造影剤が停滞しモンロー孔での閉塞が示唆され， 1例で
は両側側脳室に造影剤が停滞し，中脳水道での閉塞が示唆された。
④母指の内転屈曲は 30例中 23例 (77 %)，確診群では 23例中 20 {j1J (87%) ， 疑診群では 7例中 3例 (43 %)にみ
られた。
⑤確診群の 14 Ø"1Jに脳室腹腔シャント術， 2例に脳室心嚢シャント術，疑診群4例に脳室腹腔シャント術を施行した。
治療しなかった 10例の内 l 例のみ生存し重度の精神運動発達を後遺し頭囲は 89cm にも達した。シャントを行った
20例の内 14例が生存し(現在2歳から 18歳) 5例が6生日から 3歳で死亡し， 1 例は不明である。生存例の内 11 例
は重度の， 3 Ø"1Jは中等度の精神運動発達遅滞を後遺している。
⑥音IJ検を 4 {j1Jに行った。いずれの症例でも中脳水道は開存していた。脳梁の低形成および、無形成は全てに，延髄にお















死亡は 5例であった。生存は 12例であるが，全例で中等度から重度の精神発達遅滞を後遺している。 MRI ・脳室造影・
剖検で中脳水道狭窄を認めたのは 1 例のみで， 9 Ø"1Jで関存を確認した。
これらの結果より本症における水頭症の第一義的な原因は単純な中脳水道狭窄ではないと考えられ，予後不良な先天
奇形症候群であることが示唆された。
本研究で得られた成果は先天性水頭症の鑑別診断や水頭症に関する最近の分子遺伝学的研究の成果に対して臨床的側
面から病態の解明に重要な情報を提供し，今後，保因者検出など遺伝学的カウンセリングを可能とすると考えられ，学
位に値する業績と考える。
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